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Streszczenie
Publikacja ta zawiera przeglàd technik i technologii biologiczno-genetycznych stosowanych w diagnostyce raka pier-
si. Odnosi si´ ona metod tworzonych de novo i ocenianych jako prze∏omowe. Integracja tych metod diagnostycz-
nych ze standardowymi procedurami diagnostycznymi takimi jak mammografia i inne techniki obrazowe, sta∏a si´
niezb´dna dla sprostania wymogom wczesnego wykrywania nowotworów piersi, warunkujàcych pozytywne wyni-
ki leczenia oraz d∏u˝sze okresy prze˝ywalnoÊci pacjentów. 
S∏owa kluczowe: rak piersi / diagnostyka genetyczna / profile bia∏kowe / 
/ profile genetyczne / wspó∏praca interdyscyplinarna /
Abstract
This publication contains an overview of the cyto-biological technologies utilized in breast cancer diagnosis. It refers
to technologies created de novo and heralded as a breakthrough ones, as well as to those existing for years. An
integration of new diagnostic biogenetic methods, with imaging techniques such as mammography, have become
essential in order to cope with the requirements of early detection of breast tumours.  Apart from the new and inno-
vative diagnostic techniques, this publication also presents an outline of recommendations for genetic diagnostics
as well as cooperative and multidisciplinary integrative activities, which are prerequisites for successful diagnosis and
treatment and, consequently, longer survival periods upon which patients rely.
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Wst´p
Burzliwy rozwój technologii i post´p w pojmowaniu biolo-
gii nowotworów spowodowa∏, ˝e w diagnostyce raka piersi
ulepszono lub stworzono na nowo metody biologicznych i ge-
netycznych technik diagnostycznych. Niektóre z nich, zosta∏y
zaakceptowane pod wzgl´dem uniwersalnoÊci oraz przydat-
noÊci i sà powszechnie stosowane, inne u˝ywane sà jako
pomocnicze, w sytuacjach wymagajàcych pog∏´bionej diagno-
styki. Sàdzi si ,´ ˝e metody te odegrajà z czasem istotnà rol´
w obni˝eniu wskaênika umieralnoÊci na raka piersi, zw∏aszcza
wtedy, kiedy stanà si´ ∏atwo dost´pne, proste w u˝yciu a ich
stosowanie uzasadnione ekonomicznie. 
Biologiczne techniki diagnostyczne
Profilowanie bia∏ek 
Znajdowanie specyficznych profili bia∏ek w osoczu i in-
nych p∏ynach ustrojowych mo˝e przyczyniç si´ do bardziej
precyzyjnego diagnozowania chorób nowotworowych, w tym
tak˝e raka piersi. Metoda ta oparta jest o za∏o˝enie, ˝e rozwój
nowotworu mo˝e prowadziç do powstania i wyst´powania
grupowo niewielkich zmian w obr´bie profili bia∏kowych [1].
Sàdzi si ,´ ˝e zmiany te mogà byç identyfikowane na pozio-
mie molekularnym, przy pomocy spektroskopii masowej, oce-
niajàcej anomalie w budowie czàsteczkowej. Wypracowanie
specyficznych algorytmów charakteryzujàcych zmiany struk-
tury bia∏ek oraz porównanie wzgl´dnych poziomów ka˝dego
z nich pozwoli∏o na wypracowanie modeli zwiàzanych z roz-
wojem choroby. Wykazano, ˝e kompleksowa analiza bia∏ek,
których indywidualne poziomy mogà nie odbiegaç od normy
oraz porównanie ich wzajemnych wartoÊci, mo˝e stanowiç
wzorzec diagnostyczny prowadzàcy do wykrycia raka [2, 3].
Badanie polega na pobraniu krwi lub innego p∏ynu ustro-
jowego, np. p∏ynu aspiracyjnego z brodawki, uzyskanego od
niekarmiàcych kobiet. Stwierdzono, ˝e porównawcze badania
wzorców bia∏kowych w raku piersi mogà cechowaç si´ czu∏o-
Êcià oko∏o 90 procent a specyficznoÊcià rz´du 70 procent.
Nale˝y jednak podkreÊliç, ˝e sà one zdecydowanie ni˝sze ni˝
ocena wzorców bia∏kowych w przypadku raka jajnika,
w którym zarówno czu∏oÊç, jak i specyficznoÊç si´ga 99% [4].
W ostatnich latach notuje si´ znaczny post´p w dziedzinie
wykorzystania analizy profili bia∏kowych i uwa˝a si ,´ ˝e
w przysz∏oÊci stanà si´ one powszechnym testem diagnostycz-
nym wykonywanym „przy ∏ó˝ku pacjenta”. W chwili obecnej
jednak, potwierdzenie u˝ytecznoÊci poszczególnych testów
wymaga prowadzonych na szerokà skal´ prac badawczych [5].
W prowadzonych obecnie badaniach dà˝y si´ do tego, aby
procedura umo˝liwia∏a uzyskanie wyników w czasie poni˝ej
jednej minuty. Nale˝y stwierdziç, ˝e niedogodnoÊcià w bada-
niach profili bia∏ek osocza, nawet, je˝eli b´dà w stanie stwier-
dziç z du˝ym prawdopodobieƒstwem istnienie nowotworu,
jest brak mo˝liwoÊci identyfikacji jego lokalizacji – co wià˝e
si´ z koniecznoÊcià wspomagania przez zastosowanie technik
obrazowych. 
Profilowanie genetyczne
Pozwala na ocen´ pobranego materia∏u tkankowego na
podstawie specyficznych cech genetycznych komórek oraz
dynamiki ich rozwoju. Dominujàcà technikà jest stosowanie
mikromacierzy. Jest ono u˝ywane do tworzenia molekularne-
go obrazu wielu nowotworów w tym tak˝e nowotworów pier-
si [6]. Technika ta jest w stanie oceniç jednoczasowo ekspresj´
tysi´cy genów przy pomocy mikromacierzy DNA (DNA mi-
croarray). Pozwala to na klasyfikacj´ zmian nowotworowych,
a tak˝e na stwierdzenie czy nowotwory z∏oÊliwe, w porówna-
niu do zmian ∏agodnych, posiadajà innà charakterystyk´
wzrostu, zale˝nà od poszczególnych genów i ich wzgl´dnej
aktywnoÊci. 
Technika polega na naniesieniu na szkie∏ko mikroskopowe
lub nylon cDNA lub oligonukleotydów o znanej aktywnoÊci
genowej. RNA izolowany z populacji komórek, przewa˝nie
z grupy kontrolnej i z grupy eksperymentalnej, jest znaczony
barwnikami fluorescencyjnymi, radioizotopowo lub grupami
haptenowymi takimi jak np. biotyna, digoxygenina. Nast´p-
nie RNA jest hybrydyzowany do mikromacierzy DNA. Po
standardowej hybrydyzacji, preparat jest skanowany a poziom
intensywnoÊci fluorochromów, izotopu lub innego znacznika
jest porównywany w kontroli i w grupie eksperymentalnej.
Wyniki ocenia si´ przy pomocy oprogramowania, które
umo˝liwia grupowanie genów wykazujàcych ten sam poziom
i charakter aktywnoÊci. Dzi´ki zastosowaniu tej techniki
w raku piersi, mo˝liwe jest prognozowanie rokowania oraz
dzia∏aƒ leczniczych [7]. 
Mikromacierze mogà byç tak˝e stosowane w nowotwo-
rach piersi w celu identyfikacji unikalnego profilu genetyczne-
go, tzw. „profilu z∏ego rokowania”, na podstawie którego
mo˝na przewidzieç wystàpienie przerzutów. W tym przypad-
ku zespó∏ 70 genów regulacyjnych, odpowiedzialny jest za cykl
komórkowy, inwazyjnoÊç, sk∏onnoÊç do separacji komórek
z podstawowej masy guza oraz angiogenez .´ Uwa˝a si ,´ ˝e
w przysz∏oÊci profilowanie genetyczne ma szans´ na zastàpie-
nie prognozowania klinicznego, opartego o takie kryteria jak
stopieƒ zaj´cia w´z∏ów ch∏onnych czy klasyfikacj´ histologicz-
nà. Technika ta mo˝e byç stosowana równie˝ w identyfikacji
pacjentów, którzy kwalifikujà si´ do terapii adjuwantowej, co
pozwala na unikni´cie leczenia przypadków, w których tera-
pia ta nie odniesie skutku. 
Profilowanie genetyczne ma tak˝e zastosowanie jako
post´powanie eliminujàce liczb´ niepotrzebnych biopsji –
zw∏aszcza chirurgicznych. Aby pokonaç, wiele problemów
technicznych takich jak: standaryzacja pobieranego materia-
∏u, ujednolicenie metodyki czy standaryzacja odczytu sygna∏u,
konieczne jest przeprowadzenie odpowiednio licznych prób
klinicznych, zanim technika ta b´dzie mia∏a szans´ na rutyno-
we zastosowanie w diagnostyce.
Diagnostyka genetyczna
Niewielka procentowo iloÊç nowotworów piersi (5-10%)
zwiàzana jest z czynnikami dziedzicznymi, takimi jak mutacje
genów BRCA1 lub BRCA2. Bia∏ka genów BRCA, które nie
uleg∏y mutacji, wykazujà cechy supresyjne (hamujàce wzrost)
w stosunku do komórek nowotworowych. Delecyjna mutacja
tych genów powoduje, ˝e przestaje dzia∏aç ich funkcja ochron-
na i wzrasta ryzyko zachorowania na raka piersi i raka jajnika
[8]. 
Istnieje wiele charakterystycznych cech klinicznych,
zwiàzanych ze zwi´kszonym prawdopodobieƒstwem istnienia
mutacji genów BRCA [9-13]. 
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Nale˝à do nich rak piersi diagnozowany w m∏odym wieku,
rak piersi obustronny, równoczesne wyst´powanie raka piersi
i raka jajnika, mnogie przypadki raka piersi wyst´pujàce w ro-
dzinie, równoczesne wyst´powanie w rodzinie raka piersi i ra-
ka jajnika, istnienie u jednego lub wi´cej cz∏onków rodziny
dwóch nowotworów o charakterze pierwotnym, obecnoÊç ra-
ka piersi u jednego lub wi´cej m´˝czyzn w rodzinie, a tak˝e
pochodzenie ˝ydowskie z Europy Wschodniej (Ashkenazi).
Mutacje BRCA1 i BRCA2 odpowiedzialne sà za ponad
60% wszystkich dziedzicznych raków piersi. Istniejà sugestie,
˝e mutacje innych, nieodkrytych jeszcze genów, zarówno
o wysokiej jak i niskiej penetracji odpowiedzialne sà za pozo-
sta∏e 40 % zachorowaƒ, w∏àczajàc nowotwory piersi, bez do-
minujàcych dziedzicznych cech autosomalnych wyst´pujàce
rodzinnie. Niestety, istnieje tak˝e relatywnie du˝y procent
(10%-15%) fa∏szywie ujemnych wyników badaƒ mutacji
BRCA1 i BRCA2, utrudniajàcy proces identyfikacji pacjen-
tów z wysokim ryzykiem [14]. 
Badanie genetyczne w kierunku zmutowanego genu pole-
ga na pobraniu niewielkiej iloÊci krwi, z komórek której ana-
lizuje si´ DNA poszukujàc defektu genetycznego. Diagnosty-
ka genetyczna BRCA1 i BRCA2 zarówno w przypadkach
stwierdzenia mutacji jak i testu negatywnego niesie za sobà
okreÊlone konsekwencje. 
Korzystnymi aspektami stwierdzenia mutacji genu BRCA
jest: 
1. Ustalenie realnego ryzyka (zw∏aszcza wtedy, kiedy ist-
nieje sugerujàcy mutacj´ wywiad rodzinny). 
2. Wprowadzenie cz´stszych, regularnych badaƒ kontrol-
nych.
3. Mo˝liwoÊç zmiany trybu ˝ycia i eliminacji dodatko-
wych czynników ryzyka.
4. Zastosowanie innych metod aktywnej profilaktyki ta-
kiej jak chemoprewencja czy w skrajnych przypadkach
chirurgia profilaktyczna. 
Niekorzystnym aspektem stwierdzenia mutacji genu jest:
1. Wzrost poziomu obawy przed zachorowaniem.
2. Psychologiczne uzale˝nienie od decyzji lekarskich.
3. Wzrost poczucia winy, nasilenie stanów depresyjnych.
4. Reperkusje w postaci dyskryminacji zawodowej. 
Wykluczenie mutacji genu BRCA posiada tak˝e aspekty
korzystne jak i negatywne. Pozytywnym jest fakt, ˝e eliminuje
dyskryminacj´ genetycznà i ustawia kobiet´ na tym samym
poziomie ryzyka jak reszta populacji, wyklucza agresywnà
profilaktyk´ (chemoprewencja) i zmniejsza poziom obcià˝enia
dziedzicznego dla dzieci. Aspektem negatywnym jest fa∏szywe
poczucie bezpieczeƒstwa i wynikajàca z niego rezygnacja
z okresowej profilaktyki.
Nale˝y stwierdziç, ˝e negatywny wynik badania genetycz-
nego w kierunku BRCA nie wyklucza w zupe∏noÊci ryzyka ist-
nienia mutacji tych˝e genów w rodzinie ani nie Êwiadczy
o tym, ˝e nie istnieje mutacja w obr´bie innego genu zwi´ksza-
jàcego predyspozycje do zachorowania. Potrzebny jest szereg
prac eksperymentalno-klinicznych, aby stwierdziç jak du˝y
procent nowotworów piersi wyst´pujàcych rodzinnie jest zwià-
zany z genami innymi ni˝ BRCA1 i BRCA2, których identyfi-
kacja na poziomie rutynowej diagnostyki jest w chwili obecnej
niemo˝liwa.
Badania Genetyczne – Rekomendacje i Post´powanie
Istnieje wiele modeli rekomendacji dotyczàcych testów
genetycznych BRCA. Niektóre organizacje, opublikowa∏y
w∏asne zalecenia na temat badaƒ genetycznych u kobiet podej-
rzanych o mutacje genetyczne. 
Amerykaƒskie Kolegium Medycyny Genetycznej (The
American College of Medical Genetics) zaleca aby przed wy-
konaniem testów mutacji BRCA1/BRCA2 dokonywaç oceny
ryzyka i konsultowaç genetycznie osoby, które ze wzgl´du na
czynniki osobnicze lub  rodzinne nale˝à do grup podwy˝szo-
nego ryzyka zachorowania na raka piersi i/lub, jajnika [15]. 
Podobne stanowisko, zajmuje Narodowa Sieç Âwiadomo-
Êci Raka (The National Comprehensive Cancer Network) reko-
mendujàc testy genetyczne, po uprzedniej ocenie ryzyka i kon-
sultacji genetycznej, dla kobiet odpowiadajàcych kryteriom
wysokiego ryzyka raka piersi i/lub jajnika, wyst´pujàcych
dziedzicznie [16]. 
Amerykaƒskie Towarzystwo Onkologii Klinicznej (The Ame-
rican Society of Clinical Oncology) rekomenduje, aby testy ge-
netyczne by∏y wykonywane: 
1) u pacjentek z obcià˝eniem osobniczym lub rodzinnym,
które sugeruje mo˝liwoÊç wystàpienia raka na pod∏o˝u
genetycznym, 
2) badanie genetyczne powinno byç w∏aÊciwie zinterpretowa-
ne i zale˝nie od wyniku powinno mieç wp∏yw na rozpozna-
nie i post´powanie zarówno w odniesieniu do pacjenta jak
i cz∏onków rodziny [17]. 
Wed∏ug opinii Komitetu ds. Genetyki Amerykaƒskiego
Kolegium Po∏o˝ników i Ginekologów (The American College
of Obstetricians and Gynecologists) skriningowe testy gene-
tyczne mutacji BRCA powinny byç wykonywane w rodzinach,
w których wiele kobiet chorowa∏o na raka piersi lub jajnika,
a tak˝e w przypadkach, kiedy poprzednio u jakiegokolwiek
cz∏onka rodziny stwierdzono mutacj´ BRCA [18]. 
Najpe∏niejsze, oparte o analiz´ danych klinicznych i doku-
mentacj´ literaturowà rekomendacje, mo˝na znaleêç w zalece-
niach Amerykaƒskiego Zespo∏u Operacyjnego do Spraw
Dzia∏aƒ Prewencyjnych (The U.S. Preventive Services Task
Force – USPSTF) [19].
Ta grupa ekspertów ustali∏a dwie podstawowe rekomendacje:
Po pierwsze, wypowiedzia∏a si´ przeciwko rutynowemu
kierowaniu na konsultacje genetyczne i wykonywanie badaƒ
genetycznych mutacji BRCA1 i BRCA2 u pacjentek, których
wywiad rodzinny nie wskazuje na delecyjnà mutacj´ tych
genów. 
Wykazano bowiem, ˝e kobiety bez cech wzmo˝onego
ryzyka w wywiadzie rodzinnym, wykazujà niewielkie ryzyko
zachorowania na raka piersi lub jajnika w zwiàzku z mutacjà
BRCA1 lub BRCA2.
Stwierdzono tak˝e, ˝e rutynowe konsultacje i testy gene-
tyczne wykonywane u tych kobiet, oprócz braku istotnoÊci
niosà za sobà niekorzystne skutki etyczne, prawne i spo∏eczne.
Podobnie, ze wzgl´du na potencjalne dzia∏ania o charakterze
interwencyjnym, takie jak chemoprewencja, intensywny skri-
ning czy chirurgia prewencyjna mogà one przynieÊç wi´cej
szkody ni˝ po˝ytku. 
W drugiej rekomendacji zaleca si´ aby kobiety, które na
podstawie wywiadu rodzinnego zosta∏y zaszeregowane do
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grupy ryzyka, w zwiàzku z delecyjnà mutacjà genów BRCA1
lub BRCA2, by∏y kierowane na konsultacje i testy genetyczne
BRCA. 
Racjonalizacja tego stanowiska wynika z faktu, ˝e kobiety
wykazujàce podwy˝szone ryzyko rodzinne majà zwi´kszone
ryzyko zachorowania na raka piersi lub jajnika w zwiàzku
z istnieniem mutacji w obr´bie BRCA1 lub BRCA2. Stwier-
dzono, ˝ e kobiety te powinny korzystaç z konsultacji genetycz-
nych aby móc podjàç Êwiadomà decyzj´ co do testów gene-
tycznych i post´powania profilaktycznego. Na podstawie ist-
niejàcych dowodów naukowych nie mo˝na stwierdziç, czy
u kobiet z delecyjnà mutacjà genów BRCA istnieje korzystny
efekt chemoprewencji i intensywnych badaƒ przesiewowych.
Istnieje jednak w miar´ dobrze udokumentowane twier-
dzenie, ˝e chirurgia profilaktyczna zmniejsza w sposób zna-
czàcy wyst´powanie u tych kobiet zarówno raka piersi jak i ra-
ka jajnika. Stàd konsultacje genetyczne oraz dyskusja nad
opcjami leczenia profilaktycznego podyktowana jest poten-
cjalnymi korzyÊciami jakie mogà wynikaç z tego dzia∏ania.
W ocenie USPSTF nie znaleziono wystarczajàcych dowodów
na temat negatywnych aspektów etycznych, prawnych i socjal-
nych w odniesieniu do konsultacji i testów genetycznych
u kobiet z grup wysokiego ryzyka.
Na podstawie analizy danych z populacji, na których prze-
prowadzano badania losowe poziomu ryzyka i wyst´powania
mutacji BRCA, nie znaleziono dowodów wià˝àcych je ze spe-
cyficznym poziomem zachorowaƒ na raka piersi i/lub jajnika
oraz zale˝nym od nich specyficznym poziomem umieralnoÊci
[11]. Dlatego przeprowadzono analiz´ dok∏adnoÊci metod
oceny ryzyka, efektywnoÊci dzia∏alnoÊci prewencyjnej i nie-
bezpieczeƒstw zwiàzanych z dzia∏alnoÊcià skriningowà i inter-
wencyjnà.
Jakkolwiek egzystuje kilka modeli u˝ywanych do przewi-
dywania ryzyka delecyjnych mutacji BRCA, to nie istniejà po-
twierdzone naukowo dowody na ich efektywnoÊç przesiewowà
populacji w podstawowej opiece zdrowotnej [20]. WÊród pro-
gramów oceny ryzyka nale˝y wymieniç modele Myriad Gene-
tic Laboratories, Couch, BRCAPRO i Tyrer [11]. 
Z tego powodu, ˝e wi´kszoÊç danych, która pos∏u˝y∏a do
opracowania tych modeli pochodzi od kobiet z ju˝ istniejàcym
nowotworem, ich poziom odniesienia do populacji bezobja-
wowych, nie chorujàcych na nowotwór kobiet jest nieznana.
Opracowano równie˝ trzy modele, majàce charakter przewod-
nika dla lekarzy pierwszego kontaktu, s∏u˝àce do oceny ryzy-
ka i wytycznych do kierowania pacjentów na badania gene-
tyczne. Nale˝à do nich: Program Oceny Ryzyka Rodzinnego
(The Family History Risk Assessment Tool), Manchesterski
System Punktowy (The Manchester scoring system) i Wy-
znacznik Ryzyka Genetycznego (The Risk Assessment in
Genetics) [21]. 
Ocena czu∏oÊci i specyficznoÊci tych programów dla mutacji
BRCA1 lub BRCA2 kszta∏tuje si´ nast´pujàco:
• Program Oceny Ryzyka Rodzinnego – czu∏oÊç 94% specy-
ficznoÊç 51%.
• Manchesterski System Punktowy – czu∏oÊç 87% specyficz-
noÊç 66% [22].
• Wyznacznik Ryzyka Genetycznego, który jest programem
komputerowym przeznaczonym dla lekarzy oceniajàcych
wyst´pujàce rodzinnie nowotwory piersi lub jajnika [23],
kwalifikuje pacjentki do trzech grup ryzyka: niskiego
(<10%), Êredniego (10%-25%) i wysokiego (>25%). Na je-
go podstawie lekarze pierwszego kontaktu mogà stwier-
dziç niski poziom ryzyka istnienia mutacji a w przypadku
podwy˝szonego ryzyka skierowaç pacjentk´ do poradni
onkologicznej lub na konsultacj´ genetycznà [24]. 
Istnieje kilka rodzajów post´powania interwencyjnego
u kobiet ze stwierdzonà mutacjà delecyjnà BRCA1 lub
BRCA2 oraz w przypadku du˝ego wrodzonego ryzyka raka
piersi. Obejmujà one intensywne post´powanie skriningowe,
chemoprewencj ,´ profilaktycznà mastektomi´ lub ooforekto-
mi´ albo jakiekolwiek po∏àczenie wymienionych metod.
Stwierdzono, ˝e nie istniejà wystarczajàce dowody na temat
zale˝noÊci mi´dzy cz´sto powtarzanym testowaniem nosicieli
mutacji BRCA1 i BRCA2 a redukcjà zapadalnoÊci i umieral-
noÊci. Ostatnie doniesienia oparte o prace kliniczne sugerujà,
˝e u pacjentów BRCA-pozytywnych istnieje zwi´kszone ryzy-
ko dla tak zwanych raków interwa∏owych tzn. tych, które mo-
gà pojawiç si´ pomi´dzy badaniami mammograficznymi u ko-
biet wykonujàcych corocznà mammografi .´ Dotyczy to za-
równo kobiet, u których nowotwór nie by∏ nigdy stwierdzony,
jak i pacjentek z poprzednim rozpoznaniem nowotworowym.
Wyniki te sugerujà, ˝e coroczna mammografia mo˝e nie byç
adekwatna dla wykrycia guzów o wysokiej agresywnoÊci wy-
st´pujàcych u nosicieli mutacji BRCA [11]. 
Istnieje wi´c opinia grupy ekspertów zalecajàca intensyw-
ne post´powanie skriningowe dla pacjentów z mutacjà BRCA
[25]. Stwierdzono, ˝e po∏àczenie ultrasonografii z mammogra-
fià i rezonansem magnetycznym daje najwy˝szà czu∏oÊç – rz´-
du 95%, jednak nie istniejà jednoznaczne dowody wp∏ywu
podwy˝szonej wykrywalnoÊci na poziom zapadalnoÊci czy
umieralnoÊci. 
Pomimo tego, ˝e obecnie nie istnieje ˝aden pewny sposób
zapobiegania rakowi piersi, stosuje si´ metody, które
zmniejszajà indywidualne ryzyko zachorowania. Nale˝à do
nich zapobiegawcze stosowanie leków (chemoprewencja) oraz
chirurgia prewencyjna. Stwierdzono, ˝e w pewnych przypad-
kach zapobiegawcze stosowanie tamoksifenu, który ostatnio
porównuje si´ w próbach klinicznych z raloksifenem, mo˝e
zmniejszaç ryzyko zachorowania u kobiet z grup wysokiego
ryzyka [26]. U pacjentek, u których stwierdzono mutacje ge-
nu, poza cz´stszym skriningiem, który powinien zaczàç si´
Êrednio dziesi´ç lat wczeÊniej ni˝ w populacji bez nasilonego
ryzyka, zaleca si´ tak˝e stosowanie zbalansowanej diety, re-
dukcj´ nadwagi, ograniczenie konsumpcji alkoholu, unikanie
palenia tytoniu, regularne çwiczenia a tak˝e unikanie kontak-
tu ze znanymi czynnikami karcinogennymi oraz mutagennymi
takimi jak promieniowanie czy specyficzne Êrodki chemiczne
np. pestycydy.
Pomimo negatywnych wzgl´dów chirurgii profilaktycznej
Amerykaƒski Zespó∏ Operacyjny do Spraw Dzia∏aƒ Prewen-
cyjnych [19] ocenia, ˝e zakres niekorzystnych aspektów jest
relatywnie niewielki a przewa˝ajà potencjalne korzyÊci
kierowania kobiet obcià˝onych ryzykiem, ze wzgl´du na
wywiad rodzinny, do oÊrodków zajmujàcych si´ chirurgià
prewencyjnà.
Istniejà w miar´ dobrze udokumentowane dane na temat
efektywnoÊci chirurgii profilaktycznej w zapobieganiu po-
wstawania raków piersi i jajnika. 
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Nale˝y jednak pami´taç, ˝e masowe badania oceniajàce
chirurgi´ profilaktycznà napotykajà na szereg istotnych
ograniczeƒ metodycznych, znacznie utrudniajàcych ich inter-
pretacj´ i uogólnianie wyników. Nale˝à do nich odchylenie
w doborze przypadków, planowanie badaƒ retrospektywnych,
brak mo˝liwoÊci zestawienia grup kontrolnych dla oceny po-
tencjalnych korzyÊci z nie stosowania zabiegu w grupach nie-
leczonych oraz niemo˝noÊç oceny redukcji ryzyka wy∏àcznie
po mastektomii i pacjentek poddanych równoczesnej mastek-
tomii i ooforektomii [27]. 
Niezale˝nie od rodzaju post´powania nale˝y wziàç pod
uwag ,´ ˝e wszystkie wymienione metody interwencyjne mogà
wiàzaç si´ z okreÊlonym ryzykiem powik∏aƒ i objawów ubocz-
nych Potencjalnym niebezpieczeƒstwem intensywnego skri-
ningu jest przediagnozowanie i nadmierne leczenie. W przy-
padku chemoprewencji, istnieje szereg dobrze udokumento-
wanych przes∏anek na temat skutków ubocznych leków z gru-
py tamoksifenu [11], w∏àczajàc zmiany zakrzepowe, raki endo-
metrium, czy uderzenia goràca. Istniejà tak˝e, dobrze udoku-
mentowane doniesienia na temat komplikacji po profilaktycz-
nej mastektomii, takich jak: krwiaki, zaka˝enia, zmiany bli-
znowate, p´kni´cia implantów (po rekonstrukcji piersi)
a w przypadku prewencyjnej ooforektomii, zaka˝enia, krwa-




Niezale˝nie od post´pów w diagnozowaniu, opartym
o konwencjonalne i nowe techniki obrazowania, biopsje pod
kontrolà obrazu, biomarkery, profilowanie bia∏ek nowotworo-
wych, a tak˝e ocen´ endoskopowà i cytologicznà wczesnych
zmian w gruczole sutkowym, integracja i multidyscyplinarne
dzia∏ania diagnostyczne i terapeutyczne pozostajà jednym
z wa˝niejszych aspektów wczesnego wykrywania, poprawno-
Êci rozpoznania, obni˝enia kosztów i zmniejszenia umieralno-
Êci. MultidyscyplinarnoÊç i zespo∏owe dzia∏anie w raku piersi
jest wymogiem podyktowanym heterogennoÊcià choroby oraz
szerokà gamà istniejàcych metod diagnostycznych i post´po-
wania leczniczego. Standardowy zespó∏ specjalistyczny, który
mo˝e dzia∏aç pod jednym dachem, tak jak to ma miejsce
w specjalistycznych centrach raka piersi lub w sposób mniej
formalny wymuszany jedynie przep∏ywem pacjentów lub in-
formacji, sk∏ada si´ z regu∏y z chirurgów, radiologów, patolo-
gów, onkologów, radioterapeutów, chirurgów plastycznych, le-
karzy pierwszego kontaktu, ginekologów, piel´gniarek, pra-
cowników opieki spo∏ecznej, przedstawicieli grup interesów
pacjentów i konsultantów genetycznych [28].
W niektórych okolicznoÊciach grupa multidyscyplinarna
dzielona jest na kilka podzespo∏ów: diagnostyczny (radiolog,
chirurg, patolog), leczàcy (chirurg, radioterapeuta i onkolog),
oraz podzespó∏ wspierajàcy. O ile rola chirurga i radiologa
w podzespole diagnostycznym jest w miar´ dobrze zdefinio-
wana, rola patologów obejmuje szeroki zakres oceny materia-
∏u uzyskanego w czasie w∏asnej procedury pobrania lub od in-
nych cz∏onków zespo∏u. Materia∏ ten obejmuje zarówno mate-
ria∏ cytologiczny (biopsja aspiracyjna cienkoig∏owa, p∏ukanie
przewodów) jak równie˝ preparaty histologiczne z materia∏u
pobranego przed-, Êród- lub pooperacyjnie. 
Rola przep∏ywu informacji i konsultacji w ramach podze-
spo∏u diagnostycznego jest jednym z istotniejszych aspektów
w∏aÊciwego rozpoznania. We w∏aÊciwie pracujàcych modu∏ach
multidyscyplinarnych patolodzy powinni omawiaç rozpozna-
nie dla ka˝dego pacjenta na spotkaniach zespo∏u diagnostycz-
nego, leczàcego i wspomagajàcego [29].
Z tego powodu, ˝e patologia zmian wyst´pujàcych w pier-
si jest cz´sto niejednoznaczna, o czym mogà Êwiadczyç ciàgle
modyfikowane kryteria klasyfikacji, zw∏aszcza w kontekÊcie
pojawiania si´ nowych markerów komórkowych i ograniczo-
nego rozumienia biologii nowotworów sutka, precyzyjne roz-
poznanie histopatologiczne warunkuje w∏aÊciwy wybór lecze-
nia, post´powania pooperacyjnego i prowadzenia pacjentek.
[30, 31]. 
W przypadkach trudnych i niejednoznacznych, konieczny
jest cz´sto udzia∏ drugiego patologa jako konsultanta albo
oceniajàcego materia∏ w sposób niezale˝ny. Aby podkreÊliç
istotnà rol´ patologów w diagnostyce raka piersi, zw∏aszcza
w krajach z ograniczonymi Êrodkami finansowymi przezna-
czanymi na opiek´ onkologicznà wysuni´to propozycj´ pro-
gramu pod nazwà Âwiatowy Program Doskonalenia w Pato-
logii Sutka [32].
Zespo∏owe zaanga˝owanie w profilaktyk ,´ diagnostyk´
i leczenie powinno uwzgl´dniaç respektowanie potrzeb pa-
cjentów, definiowaç odpowiedzialnoÊç poszczególnych cz∏on-
ków zespo∏u, wprowadzaç zasady wzajemnego poszanowania
zawodowego i adekwatnego przep∏ywu informacji adaptowal-
nego do modyfikacji i uwspó∏czeÊniania modelu dzia∏ania
[33]. 
Funkcjonowanie grup specjalistycznych posiada równie˝
wi´kszy wp∏yw na popraw´ poziomu diagnostyki i terapii
przez zastosowanie nowych technologii i metod, które
wkrótce pojawià si´ jako samodzielne lub uzupe∏niajàce
metody diagnostyczne i terapeutyczne. Istnienie zespo∏ów
multidyscyplinarnych powinno wp∏ynàç tak˝e na popraw´
metod komunikowania pomi´dzy grupà leczàcà a chorymi,
mierzonà poziomem satysfakcji pacjentek, które powinny
mieç prawo do podejmowania Êwiadomych decyzji opartych
o niezb´dne, przekazane w sposób zrozumia∏y informacje.
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